




Secondary sex characters/deleted position of 
Yq chromosome (46， XYq-) correlation in man 






























( 1 ) 
を使用したものを除いた外国文献20篇24症例と日本文献
9篇10症例，合計29篇34症例である。
文献は indexmedicus， catalogue of unbal-




核型により 2群に分類する。 46，XYqーまたは46，X， 
del (Y) (q11)と表示され，ヘテロクロマチン部分か完
















表 1 46， XYq-と46，X， del (Y) (qll)の症例
文 核 外性器 性腺 「病理所見」 その他の所見献 型
A1 Casperson T 
(1971) 




A2 MelSner LF 
(1972) 
36 179 








A3 TlShler PV 
(1972) 
大人 {丘





A4 Neu RL 
(1973) 
20 174 





A 5 Langmald H 
(1974) 
23 I 152 I 46， X， del (y) (q11) 
未婚 | 低 I (de novo) 
皐丸正常男性
A6 Tlepolo L 32 158 I 46， X， del (Y)(q11) |男性 |形成不全皐丸 |無精子症
(1976) イ民
A7 35 172 I 46， X，ω1 (Y)(q11) 男性 形成不全肇丸 iSertoh細胞無 無精子症
Leydlg細胞増」
A8 大人 170 I 46， X， del (y) (q 11) 男性 小皐丸 「線状，Sertoh細胞無J無精子症
A9 35 170 I 46， X， del (y) (q 11) 男性 形成不全皐丸 無精子症
A10 大人 160 I 46， X， del (~)(q11) 男性 *皐丸 無精子症
低| 両3，4， 5指の形成不全




46， X， del (Y)(qll) 正常男性 皐丸 「精子形成不全像」 無精子症36 
A12 Hasen J 
(1978) 






A13 Kmross J 
(1978) 











A15 Cohen G 
(1983) 
26 186 
46， X， del (y) 





A 16 Hartung M 
(1988) 
25 176 
46， X， del (y) (between 
q11.21 and q11 23) 





A 17 Chandley AC 
(1989) 
28 176 







































A24 pt 2 
A25 Surana RB 
(1971) 




A28 Cheng SD 
(1992) 
A29 Ozakl K 
(1990) 




B 1 Kakatl S 
(1973) 

































46， XYq-(de novo) 
1 (Yp)の可能性もあると
述へている
46， X， del (y) (q 11) 
(父未検査)
46， X， del (Y)(qll) 
(de novo) 
46， X， del (y) (between 

























































表 2 46， X， del (Y) (q12)の症例
核 型 外性器 性腺 「病理所見」 その他の所見
46， X， del (Y)(q12) 
正常男性 皐丸 子供一人
正常Yと比へq12の2/3欠失
* 46， X， del (y) (q 12) 
Qハント無 Cハント有 正常男性 撃丸 妻を殺した
(父未検査〉
46. X， del (Y)(q12) 男性 小皐丸「精原細胞散見，
女性型乳房
父のYq12の65%の欠失 小陰茎 成熟精子極少J
46. X. del (Y)(q12) 男性


























1--A24， + c1) 4)州ト紛 ， 子ども 5例 (A25--A29 
) 3 )30)-ω合計30例であった。
検査の理由(表3)は成人では，精神発達遅滞 (MR)









































がないもの2例 (A7， A8)， Leydig細胞増殖3例 (A7，
A12， A23)，線状性腺 1例 (A8)，萎縮精細管 3例
(A12， A14， A19)，精細管の硝子化2例 (A20，A24)， 
Sertoli細胞だけで精母細胞のないもの 2例 (A17，




24例中，無精子症17例 (A4，A6， A7， A8， A9， A10， 















































体の遺伝子 (AZFfor azoospermia factor; Tiepolo 
and Zuffardi 1976) は， interva16即ちYq11.23の遠
位部にあるとする仮説をたてた。












































XYqー または46，X， del (Y) (Yq11)であった。 4例は
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Summary 
We carried out a literature review of studies on the assoclatlon of 46， XYq-and secondary sex 
developments between 1971 and 1992. Thlrty four cases of 46， XYq-were ldentlhed. Of the thirty four 
cases， thlrty were 46， XYq-karyotype or 46， X， de1(Y) (q11) and four cases were 46， X，del(Y) (q12). 
Twenty-nlne of thirty cases were male external genlta1ia. One case had female external genitaha. 
Of adult probands wlth 46， XYq-， 79.2% were spermatogenesls dysgenesls N ormal stature was 
reported in 66.7% of sterile males. These results support the proposlhon that genes for promoting stature 
a relocated in the proxlmal region rather than the spermatogenesls controlhng gene ln Yq11. 
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